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La anencefalia es una de las anomalías del tubo neural más comunes. Estas 
anomalías son defectos congénitos que afectan el tejido que crece en el cerebro y la 
médula espinal, el objetivo de la presente investigación es describir un caso de 
anencefalia que es un defecto congénito poco frecuente en el neonato en la fusión 
de varios sitios de cierre del tubo neural. Defecto  en la fusión de varios sitios de 
cierre del tubo neural ocurre cuando el extremo encefálico o cabeza del tubo neural 
no logra cerrarse, generalmente entre el 23º y el 26º día del embarazo, dando 
como resultado una malformación cerebral congénita caracterizada por la ausencia 
parcial o total del cerebro, cráneo, y cuero cabelludo; su frecuencia varía entre 0.5 
y 2 por cada 1 000 nacimientos. Se presenta un caso de un primer gemelar que 
nace con ausencia de cráneo, con puntuación de apgar bajo que a pesar de las 
medidas de sostén fallece a las 20 horas de edad.  
Descriptores DeCS: ANENCEFALIA. 
 
ABSTRACT 
The anencephaly is one of the most common anomalies of the neural tube. These 
anomalies are congenital defects that affect the tissues that grow in the brain and 
the spinal cord, the objective of this investigation is to describe a case of 
anencephaly that is an infrequent congenital defect in the newborns in the fusion of 
several closing places of the neural tube. The defect in the fusion of several closing 
places of the neural tube occurs when the encephalic extreme or head of the neural 
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tube does not close, generally between the 23º and the 26º day of the pregnancy, 
causing a congenital cerebral malformation characterized by the partial or total 
absence of the brain, skull, and scalp; its frequency varies between 0.5 and 2 per 
1000 births. It is presented a case of a first twin who comes to the world with 
absence of skull, with a low apgar, and in spite of the ways to keep him alive, he 
died after 20 hours. 




La anencefalia es una de las anomalías del tubo neural más comunes. Estas 
anomalías son defectos congénitos que afectan el tejido que crece en el cerebro y la 
médula espinal.1 
 
La anencefalia ocurre a comienzos del desarrollo de un feto y se presenta cuando la 
porción superior del tubo neural no logra cerrarse. El porqué sucede esto no se 
sabe. Las posibles causas incluyen toxinas ambientales y baja ingesta de ácido 
fólico por parte de la madre durante el embarazo.2 
 
La anencefalia se presenta en alrededor de 1 de cada 10 000 nacimientos. El 
número exacto no se conoce, porque en muchos casos de estos embarazos se 
presenta aborto espontáneo. El hecho de tener un bebé anencefálico aumenta el 
riesgo de tener otro hijo con anomalías congénitas del tubo neural. 
 
La anencefalia es un defecto en la fusión de varios sitios de cierre del tubo neural 
(el 2 para el merocráneo y el 2 y 4 para el holocráneo) en el proceso de neurulación 
durante la embriogénesis. Ocurre cuando el extremo encefálico ó cabeza del tubo 
neural no logra cerrarse, generalmente entre el 23º y el 26º día del embarazo, 
dando como resultado una malformación cerebral congénita caracterizada por la 
ausencia parcial o total del cerebro, cráneo, y cuero cabelludo. 
 
Aunque los hemisferios cerebrales pueden desarrollarse bajo esta condición, 
cualquier tejido cerebral expuesto es posteriormente destruido. Esto produce una 
masa fibrótica y hemorrágica de neuronas y célula glial al igual que una corteza 
cerebral no funcional. Adicionalmente el tronco del encéfalo y el cerebelo son 
escatimados, pero a pesar de estas anormalidades cerebrales tan severas la base 
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del cráneo al igual que los huesos faciales presenta un desarrollo casi normal. El 
hueso frontal siempre está ausente y el tejido cerebral es anormal.3 
 
Los niños que nacen con anencefalia debido a la carencia de una corteza cerebral 
funcional generalmente son inconscientes, además de ciegos, sordos, e insensibles 
al dolor. Aunque algunos pacientes con anencefalia pueden nacer con un tallo 
cerebral rudimentario, la falta de un cerebro operativo elimina permanentemente la 
posibilidad de recobrar el sentido. Pueden ocurrir acciones reflejas como la 
respiración y respuestas a sonidos o al tacto.4-9 
 
CASO CLÍNICO 
Se trata de una gestante de 39 semanas de edad gestacional de nacionalidad 
maliense que se le presenta el parto en la cuidad de Libreville Gabón, al ingresar 
con pródromos de trabajo de partos se detecta polihidramnios y gestación gemelar 
(primer feto en presentación podálica  y segundo cefálico), es sometida a una 
intervención cesárea y al extraer  el primero se observa con ausencia de cráneo, 
con latidos cardiacos, llanto ausente ,respiración irregular, discreta cianosis e 
hipotonía se reanima con pocos cambios en el test de evaluación de Apgar (4 
puntos y al  5to minutos 6 puntos) con peso de 2 400  gramos y del sexo femenino,  
el segundo feto de 1 750 gramos con buena vitalidad,  rosado y sin malformaciones 
externas visibles. 
 
Antecedentes maternos: edad: 23 años, primigesta. Atención prenatal deficiente, 
solo 2 consultas en Mali. 
 
Obesa, con glicemia normal, anemia (referida desde su etapa de la adolescencia 
para lo cual en ningún momento fue medicada con vitaminas, sales de hierro ni 
ácido fólico. No realización de ultrasonido prenatal durante su gravidez. 
 
Primer gemelar con diagnóstico clínico evidente de Anencefalia;  ver figura, fue 
colocado en incubadora, oxigeno, se le realizan los siguientes complementarios: 
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Fig. Neonato con Anencefalia. A vista acostado. B vista de frente. 
 
Hemograma completo: Hemoglobina: 13,4 gramos /decilitros 
Leucocitos: 6,730 x 10 9/L  Neutrófilos: 60 %  Linfocitos: 40 % 
Glicemia: 3,5 mmol/L. Se mantiene bajo fuente de calor con respiraciones 
irregulares, se le administra tratamiento antimicrobiano: ampicilina 100 milígramos 
por kilogramos de peso por día + gentamicina 5 milígramos por kilogramos de peso 
por día, e hidratación parenteral. 
 
En este caso los padres y familiares lo rechazan, se mantiene bajo ese tratamiento 
y a las 20 horas de edad presenta paro cardiorrespiratorio, se reanima y fallece. 
 
DISCUSIÓN 
Esta condición es uno de los trastornos más comunes del sistema nervioso central 
fetal. Su frecuencia varía entre 0.5, 2 por cada 1 000 nacimientos.  El trastorno 
afecta a las niñas más a menudo que a los varones en una proporción de 3-4:11-3. 
Se observa algo parecido entre grupos étnicos donde hay mayor prevalencia en 
poblaciones blancas comparado con hispanos y negros. Se desconocen las causas 
de la anencefalia, aunque se cree que la dieta de la madre y la ingestión de 
vitaminas pueden desempeñar un papel importante, los científicos afirman que 
existen muchos otros factores relacionados. Investigaciones recientes incluyen 
dentro de las posibles causas: ingestión de drogas anti-epilepsia durante el 
embarazo, obesidad, diabetes, agresión mecánica, contacto con pesticidas, factores 
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ambientales, radiación, deficiencia en factores de transcripción involucrados en el 
cierre del tubo neural asociada a niveles bajos de ácido fólico y anomalías 
cromosomales del tipo aneuploidía o trisomía.10-14 
 
La anencefalia se presenta en alrededor de 1 de cada 10  000 nacimientos. El 
número exacto no se conoce, porque en muchos casos de estos embarazos se 
presenta aborto espontáneo. El hecho de tener un bebé anencefálico aumenta el 
riesgo de tener otro hijo con anomalías congénitas del tubo neural.15 
La anencefalia ha sido bastante controversial ya que se cree que su enfermedad 
puede ser provocada por otras rutas ajenas al cierre del tubo neural. Existe una 
hipótesis alternativa donde la enfermedad se debe a una anormalidad mesénquimal 
primaria donde el cerebro se pierde secundariamente debido a daños causados por 
su posición expuesta dentro del útero.16-18 
 
Entre los defectos se encuentran anomalías en los rasgos faciales, y defectos 
cardíacos, en este caso clínico tenía anomalías en rasgos faciales como 
implantación baja de las orejas, los latidos cardíacos rítmicos, no auscultan soplos 
cardiacos. No existe cura o tratamiento estándar para la anencefalia y el pronóstico 
para los individuos afectados es pobre. La mayoría de los pacientes no sobreviven 
la infancia. Si el niño no nace muerto, por lo general fallece algunas horas o días 
después del nacimiento, en este caso solo el tiempo de vida fue de 20 horas. La 
anencefalia se puede diagnosticar a menudo durante el embarazo mediante la 
medición del nivel de alfa feto proteína, el cual es abruptamente elevado) en el 
fluido amniótico vía amniocentesis, o a través de una prueba de ultrasonido entre la 
10ª y la 14ª semana;  la gestante en este caso no se realizó ultrasonido ni alfa 
fetoproteína en la gravidez. Estudios recientes han demostrado que la incorporación 
del ácido fólico en la dieta de mujeres en edad de gestación puede reducir 
significativamente la incidencia en los defectos del tubo neural. Por lo tanto, se 
recomienda que todas las mujeres en edad de gestación consuman 0,4 miligramos 
de ácido fólico diariamente.16-20 
 
 Las posibles causas incluyen toxinas ambientales y baja ingesta de ácido fólico por 
parte de la madre durante el embarazo.21 Como se señala en el cuadro clínico ésta 
embarazada sufría de anemia, problemas nutricionales y no fue medicada con 
complejo vitamínico, sales de hierro ni ácido fólico, consecuencias estas posibles de 
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Bronberg 9 en  una revisión de 85 casos de anencefalia ocurridas en una 
maternidad de Argentina encontró una incidencia de 1 por 1 586 partos, de 1 por 1 
336 nacidos vivos La edad materna promedio fue de 26 años; número de 
gestaciones promedio fue de 3.23 en el 33,11% se trató de primigestas, 15,85% 
los embarazos fue prolongado. Se hizo diagnóstico anteparto  en el 62,34 % de los 
casos; existió hidramnios en el 54,11 % de los casos, el 24,64 % de  
presentaciones anómalas; parto espontaneo en el 75,29% y cesáreas en el 11,76% 
de los casos; la duración promedio del trabajo de parto fue de 6,91 horas; el 55,29 
% de los fetos nacieron muertos; el 54,76 % fue del sexo femenino y el 69,50 % 
peso menor de 2 501 gramos; el 45,85 % de los fetos tenían otras malformaciones. 
 
Se hace una ecografía durante el embarazo para confirmar el diagnóstico. Ésta 
puede revelar la presencia de demasiado líquido en el útero, una afección conocida 
como, polihidramnio, si precisamente por el polihidramnios materno asociado al 
primer feto en presentación podálica es por lo cual es sometida a la operación 
cesaría ésta gestante. Otros exámenes que se puede realizar en la madre 
embarazada son amniocentesis (para buscar incrementos en los niveles alfa feto 
proteína), niveles de alfa feto proteína (los niveles elevados sugieren un defecto en 
la formación del tubo neural), nivel de estriol en orina, también se puede hacer un 
examen de ácido fólico en suero antes del embarazo; no hay una terapia 
imperante.22 
 
Es importante el consumo suficiente de ácido fólico para las mujeres que puedan 
quedar embarazadas, hay buena evidencia de que el ácido fólico puede ayudar a 
reducir el riesgo de algunas anomalías congénitas, incluyendo la anencefalia. Las 
mujeres que estén en embarazo o que estén planeando embarazarse deben tomar 
un suplemento vitamínico con ácido fólico todos los días. Muchos alimentos ahora 




Este caso con malformación del sistema nervioso central (anencefalia) tuvo como 
factores de riesgos evitables y prevenibles la obesidad materna, así como la no 
ingestión de vitaminas, sales de hierro y fundamentalmente el ácido fólico antes y 
durante la gestación. 
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